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Abstract 
Marfan syndrome (MFS) is a dominant inherited connective tissue disease. It has variable clinical manifestations and affects a number 
of systems, such as the cardiovascular system, eyes, skeletal, lung, skin etc. Fibrillin-1（FBN1）gene mutations are found in 
approximately 90% patients. The abnormal proteins originating from the mutant gene play a dominant negative effect on normal 
proteins or change their susceptibility of protease, which leads to the change of connective tissue. This paper reports the clinical data of 
a patient with Marfan syndrome accompanied by pituitary adenomas and reviews relative literatures at home and abroad, 
to explore its pathogenesis. 
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【摘要】马凡综合征（MFS）是一种少见的常染色体显性遗传的结缔组织病，临床表现多种多样，主要累及心血管、骨骼、
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可闻及 4/6 级舒张期杂音，双下肢重度凹陷性水肿。辅助检查：血常规提示白细胞 6.0×109/L（4.0～10.0
×109/L），中性粒细胞 61.3%（50%～70%），红细胞 5.63×1012/L（3.5～5.0×1012/L），血红蛋白 159g/L
（110～150g/L），血小板 118×109/L（100～300×109/L）；心肌酶谱提示乳酸脱氢酶 246IU/L（114～240IU/L），
α-羟丁酸脱氢酶 205IU/L（76～195IU/L），肌酸激酶 231U/L（26～140IU/L）；B 型利钠肽 5334pg/ml（0～
125pg/ml）；肝功提示白蛋白 30.98 g/L（35～55g/L），总胆红素 26μmol/L（0～20μmol/L），谷草转氨酶
38U/L（0～40U/L）；肾功提示尿素氮 13.1mmol/L（1.7～8.3mmol/L），肌酐 149μmol/L（44～106μmol/L）；
甲功提示游离 T3 1.27pmol/L（2.8～7.1pmol/L），游离 T4 15.72pmol/L（12～22pmol/L），促甲状腺素 3.55mIU/L
（0.27～4.2mIU/L；血清皮质醇测定提示早 8 点为 15.19μg/dl（6.2～19.4μg/dl），晚 8 点为 12.05μg/dl（2.3～




59mm，右房上下径 75mm、左右径 72mm，右室左右径 67mm，肺动脉内径增宽，升主动脉内径增宽约 45mm，











带 FBN1 突变的 MFS 患者体内检测到转化生长因子β1（TGF-βR1）和 TGF-βR2 的基因突变，异常的 TGF-
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